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KLINIK HAL ACIQ GIiRIS (OPEN ACCESS)

Ailavi Araliq danizi xastaliyi klinik hal

Leman Mirzayeva'!

Abstrakt

Ailavi Araliq deniz qizdirmasi(FMF) diger adlari il nevropatiyasiz irsi aile amiloidozu,ermani xastaliyi,
Reymann sindromu, periodik xastalik va s. XVI xromosomun qisa golunda olan MEFV gen mutasiyasi
naticesinda yaranan ve daha ¢ox 20 yasdan asagi xastelarde baslayan dayisken araliglarla ortaya
¢ixan va qisa muddat davam edan garin agrilari, qizdirma, oynaq agrilari ve oynaqglarda siskinlik, dés
gafasinda olan agrilar, agir hallarda boyrak amiloidozu ile gedan genetik bir autoiltihabi xestalikdir.
Diagnozu klinik slamatler, laborator analizler ve xuUsusile de molekulyar genetik testle qoyulur. Klinik
simptomlar pirin proteinin sintezinin pozulmasi naticasinde yaranan autoiltihabi proseslor naticasinda
yaranir.

Acar sozlar: Ailovi Araliq Danizi xastaliyi, periodik xastalik, FMF, Kolxisin, Amiloidoz

Giris

Ailavi Araliq daniz qizdirmasi ve ya diger
adlan ile periodik xastslik MEFV geninda
olan mutasiya naticesinda yaranan genetik
autoiltihabi bir xestalikdir. Xestalik ilk dafe
1945-ci ilde agkar edilmisdir,1958-ci il do
iso tibbi termin olaraq tibbi adabiyyatlara
daxil olmusdur. MEFV geni 781
amintursudan ibarat granulosit, eozinofil,
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monosit , dendritik hticeyra ve sinovyal ve
peritoneal fibroblastlardan ifraz olunan pirin
proteinini sintez edir. Pirin proteini iltihabi
proseslarda rol oynayan caspase 1-i (iL1 B-
konverting enzim) ve belsliklo do 1iL 1B
sekresiyasini tonzim edir. Mutasiya zamani
pirin protein sintezi pozulur va naticeds
iltihabi prosese nazarat itir ki, bu da
organizmin muxtalif seroz
gisalarinda hamcinin  peritonda iltihabi
ocaglarin yaranmasina va klinik slamatlerin
tezahlr etmasine sabab olur. MEFV gen
mutasiyalarindan daha ¢ox M694V, V726A,
M6801, M6941 ve E1480 mutasiyalari daha
¢cox gorulur.Xestalik asasan Araliq daniz
sahilinde vyerlesen Olkalorde yasayan
insanlar arsinda  (turkler, ermanilar,
Askenazi olmayan yshudiler ve s.) daha
¢ox vyayllsa da Amerika ve Avropa
Olkalelarinda yasayanlar arasinda da askar
edilmisdir. Tadqigatlar  gostarmisdir ki,
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Tarkiyade  yayllma  nisbati  regional
forglarden asili olaraq 150-de 1-den
10.000-de 1-a qoader dayisir. ©n ylksak
yaylma (395-de 1) Orta Anadolu
bdlgasindean, an asagi (10.000-de 6) ise
Tarkiyanin simal-qerb bdlgesinde qeyda
alinib. Ermanistan an ¢ox tasirlonan ikinci
Olkadir, texmini FMF yayilmasi 500 nafare
1 hadisa va dasiyici nisbati har 7 naferdan
1 toskil edir. israilde FMF yayillmasi etnik
grupa gore dayisir, Askenazi olmayan
yohudiler arasinda 500-de 1-dan 1000-ds
1-o, Askenazi yshudileri arasinda ise
73.000-de 1-o qader agkar edilir.Araliq
denizi hdvzesindan kanarda bir ¢cox basqa
orazilerde (Yunanistan, italiya, Yaponiya
ve Cinde) olan xestaler de daxil olmagla
muxtalif acdadlara malik insanlarda daha
az yayllma ila bagh malumat verilmisdir va
bu esasen etnik kdkeni Aralig danizi
sahilinde yasayan insanlarin buraya
kogmasi ve evlenmasi ila olagalendirilir.
Xostalik asasan 20 yasdan cavan saxslerda
baslayir.

Klinik tacrubi hal

7 yasl oglan xestexanamiza ailesi
terefindon arabir takrarlanan qizdirma,
urakbulanma, qarinda agnlar, ishal
sikayatlariyle gatiriimigdir.  Anamnezinda
dogularken va sonradan har hansi patoloji
bir sikayatdan aziyyat gekmadiyi geyd edilir.
Aileda revmatoloji har hansi bir xastslik
inkar edilir. Ailanin verdiyi anamnezs gore
xostalik artiqg 2 ildir ki, arabir tekrarlayan
garin  agrilari, ishal, qizdirma va
urakbulanma ile tezahdr edir. Muayina
zamani xasta halsizdir. Darisi  solgun,
avazimig, gozlerinin alti kélgalidir. Gorunan
selikli gisalar solgundur. Baden
temperaturu 38 C-dir. Xestada qarni
palpasiya ederkan agrilarin oldugu qeyd
edilir. Defekasiya akti tezlagsmisdir. Dili
arplidir, badamciglari hipertrofikdir, asnak
hadudlari hiperemikdir.

Azarbaycan Daxili Xastsliklar Darnayi Jurnali
2025

Tam Abdomen Usm

Qaraciysr-Olgiilor: Sag 108 mm (N-105.0
mm) Sol 42 mm (N- 50.0-55.0 mm)
Normal lokalizasiya olunub, kanarlari aydin,
hamar.

Béyraklar Sag Olgiilari: Uzunlug 80 mm (
Nmax 85 mm) En: 35 mm (Nmax 45 mm )
Parenxima 11mm Kasa-layan sistemi
geniglanmayib.Konkrement geyd olunmur
Sol Olgileri: Uzunlug: 72 mm (Nmax 85
mm) En: 33 mm (Nmax 45
mm) Parenxima: 11 mm Kasa-layan
sistemi genislanmayib. Konkrement qeyd
olunmur

Dalag-Olgiileri: uzunlugu: 83 mm ( Nmax
80.0 mm) eni: 32 mm ( Nmax 35.0 mm
) Toxumanin strukturu homogendir .
Exogenliyi norma daxilindadir

Laborator analizlar

Qanin dmumi analizi- RBC 4.74 (3,8-4,9)
RDW-SD 42,1 (N 35,1-41,7) RDW-CV 16,8
(N 12,3-14,1) HGB 9,7 (N 11,5-14,5) MCV
66,7(N 75-87) MCHC 30,6 (N 32-37) MCH
20,4 (N 25-31) HCT 31.6 (N 33-41) PLT
691(N 160-510)

ECS 100 (N 0-15)

CRP 41,33 (N 0-5)

Kreatinin 0,27 (N 0,32-0,6)

Amiloid A>300 (N <10)

Genetik molekulyar test- MEFV geni 2.
ekzonda R202Q variasiyasi ve 10.
ekzonda M694V muatsiyasi homozigot
olaraq askar edilmigdir. Naticalor Ailavi
Aralig danizi qizdirmasi xeastaliyini tesdiq
edir.

Muzakira

FMF xasteliyinde pozulmus pirin sintezi
naticesinde seroz toxumalarda iltihabi
ocaglar yaranmaga baglayir. Bele ocaqglar
peritonda yarandiqda peritonite banzar
simptomlar vermaya baslayir ve xesteds
yuksek temperaturla birlikde gucli garin
agrilari, Grakbulanma va qusma yaranmaga
baslayir. ltihabi prosesin oynaglarda
getmasi naticesinde xastede artrit de
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musahida edilir. Tipik FMFda tutmalar 24-
72 saat davam edir,artit tutmalari ise bir az
daha uzun middst davam etmaya
meyillidir. Bazi xastelarda tutmalar balirli
araliglarda ortaya c¢ixar ancaq daha ¢ox
mugahida edilan ise deayiskan araliglarda
gorulen tutmalardir. FMF xastaliyinde
demoak olar ki har zaman qizdirma
gorulur,korpalerde  hetta bazan febril
gicolmalar bela goérule biler. Bazen kigik
usaqglarda tek slamet qizdirma ola biler.
Qarin agrisi xastelarin 90% de gorulir. Bu
zaman palpasiya zamani qarinda agri,
rigidlik, diskomfort hissi,auskultasiyada
bagirsaq saslerinin  itmasi, abdominal
rentgen muayinasinda hava-maye saviyasi,
garin boslugunun tomogqrafiyasinda qarin
boslugunda az miqgdarda maye musahide
olunur. Plevranin tutulmasi naticesinda dos
gofesinde tek tarafli keskin batici agri
musahida olunur.Simptomatik perikardiyal
xostalik nadirdir,pezen tasadufi edilen
EXO muayinasi zamani perikardiyal maye
askar edilir. FMFin an spesifik dari alamati
erizipel benzeari eritemadir. Daha ¢ox
ayagin arxa sathinds,topugda gorulan
eritemall sapgidir. Bu sepgi daha ¢ox M
694V homoziqot olan xastalerda goruldr.
Laborator muayinalerde ECS, CRP,
immunoglobulinlerds yiikselma, leykositoz
va trombositoz nazars garpir. Diagnoz tgun
Tel-Hashomer kriteriyasi istifade olunur:

BOyuk kriteriyalar:

1.Artrit/seroz gisa iltihabi

2.Altda yatan bir xastalik olmadan AA tipi
amiloidoz olmasi

3.Kolxisinla mualicenin effektiv olmasi

Kicik kriteriyalar

1) Takrarlayan yuksak qizdirma tutmalari
2) Erizipel banzari eritema olmasi

3) Birinci deracali gohumda FMF olmasi

Daqig diagnoz xastads 2 boyuk ve ya bir
bdyluk 2 Kkicik kriteriyanin olmasi ile
goyulur.Subhali diagnoz bir bdylk va bir
kicik kriteriyanin olmasi ile qoyulur.
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MEFV geninde mutasiya goérulmasi daqiq
diagnozu qoymaq Uugun c¢ox onamli rol
oynayir.

Mualiceasi

FMF-in mdualicesi Ugun seg¢im preparat
Kolxisin preparatidir.Darman iki magsadla
verilmakdadir:

1.Tutmalarin siddatini va gorulma tezliyini
azaltmaq ve hetta tamamile aradan
galdirmaq ugun.

2.Boyraklera va diger organlara amiloid
¢okmasinin qarsisini almaq ugun.

Buna gbére de darman butin hayat boyu
tutmalarin ~ olub  olmamaginda asil
olmayaraq qoruyucu olaraq istifads
olunur.Yalniz tutma zamanlarinda derman
istifadasinin heg bir faydasi yoxdur.
Kolxisin 0,5 mg usaqglarda gunda 2,
boyuklerds ise gunde 3 defe istifade
olunur. Bes yasindan  kicik usaqglarda
ginde 1 defs il baslanib, usaq
boyludikce doza da artinhir.  Gundas
3 dafe almasina baxmayaraq

tutmalara tam nazarat edile bilmayan
xostalorde doza gunds 4 defeys qoder
artirila biler. Nadir hallarda daha yuksak
dozalar da yoxlana bilar.Kolxisinin an ¢ox
gorulen slave tesirleri ishal, yungul qarin
agrist  ve Urek bulanmadir. Belsa
problemi olan xastelarde doza daha
yavas arttirihr ve bir middat sonra
bunlar itir. Bazi xaestalerde azsls, garaciyar
testlerinde normaldan kenara ¢ixmalar ola
biler, gan huceyralerinde  azalmalar
gorulebiler. Ancag bunlar oldukca nadir
gorulur, en c¢oxda boyrek tutulmasi

olan FMFIi xostalordo ortaya
cixar.Kolxisin istifade eden xastalar har 4-6
ayda bir ganin umumi analizi,
azele , garaciyer enzimlari,

iltihabgostaricileri ve sidik analizi edilerak
nazarat edilmalidir. Bu goekilde ham
dermana bagh slave tasir olub olmadigi
ham ds iltihabin nezarst altinda olub
olmadigi dayaerlandirilir. Duzgiln
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kolxisin istifade edeanlarde nadir hallarda
¢ok  siddatli tutmalar goraltr. Tutmalarin
tam tasirli bir mialicasi yoxdur. Tutmalar

asasan 1-3 gin davam edib,
agri kasici istifade etsa de, etmase do
kecar. Onomli olan tutmalarin

yaranmasinin qarsisini almaqdir. Bunun
ucin da asas yol vaxtinda kolxisin
istifadasidir. Kolxisin hamile gadinlarda ve
laktasiya donaminde de istifade edils bilar.
Kolxisin effektsiz xostolorde muialicads IL 1
inhibitorlart  olan rilonacept, anakinra,
canakinumab istifade olunur.

Prognoz

Xestaler  dizgin sokilda mualica
edilarsa normal yasayislarina davam eda
bilerler. Bazi ugaglarin 6mur boyu mualice
olunan xronik bir xastslikle normal
yasayislarina davam etmalari Ugun psixoloji
dastaya ehtiyaclari olabiler.

Bazoen xastelarde uzunddnamli xastsliyin
agirlasmasi  kimi pelvik ve abdominal
adheziyalar yarana bilar ki,bunlar da qisa
bagirsaq obstruksiyalr ile naticelana
biler.Xastaliyin an agir fesadli agirlasmasi
boyroklarde  amiloidoz ~ yaranmasidir.
Bunlardan slava nadir hallarda xastelarde
azospermiya ve sonsuzluq da yarana biler.
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9lave malumatlar.

Minnatdarlq.

Bu maqale milli saviyyade apariimis arasdirma ve
tahlil naticesinde arseys galmisdir; hazirlanmasinda
istirak edan butliin heamkarlarimi tagekkur ediram.

Miialliflarin tohfalari.

Konsepsiya va dizayn, Melumatlarin alds edilmasi,
tohlili vo ya tefsir, Blyazmanin tertibi, Blyazmanin
muhim intellektual mazmun U¢ln tengidi teftisi,
Statistik  tahlil, Melumatlarin  idarsedilmasi,
Arasdirma, Blds edilmis dastak, maliyys ve nazarat:
batin musllifler barabar gaydada. Musllifler yekun
alyazmani oxuyub va tasdiq edib.

Maliyyalagdirma.

Magalanin hazirlanmasi magsadile aparilan tahlil ve
arasdirmalar ugln he¢ bir kenar maliyya olds
edilmamisdir. He¢ bir digar qurum ve ya sponsor
teskilatlararasdirmanin ve ya tedqigatin va ya tehlilin
dizayni va aparilmasinda; malumatlarin toplanmasi,
idars edilmasi, tehlili, malumatlarin tefsirinds, habelo
alyazmanin hazirlanmasi, nazarden kegirilmasi vo
ya tasdiqinda heg bir rola malik olmayib; slyazmanin
nasro teqdim edilmasi haqgqginda qerarlarin
verilmasinda istirak etmamisdir.

Malumat ve materiallarin algatanligi.

Tahlil zamani istifade olunan va/yaxud tehlil edilan
malumatlar (datalar) miuslliflere ve ya jurnalin
redaksiyasina muraciat etmakle alds edils biler.

Bayannamaler.

Etik Komitanin icazasi vo malumatli raziliq.

Har bir istirak¢idan yazili ve ya uydun olduqda sifahi
melumath raziig alnib. Etik Komite (AJIM,
Azearbaycan) bu tahlili tesdiq edib.

Nasr li¢iin raziliq.
Nazarda tutulmur.

Maraqlarin toqqusmasi.
Muallif(ler) har hansi maraglarin togqusmasini
bayan etmayibler.



L. Mirzayeva AJIM Jurnali (2025) 02:01

Miuslliflora dair tofarriiatlar.
1. ATU Tadris Terapevtik Klinika, Baki,
Azarbaycan.

Gonderilib: 15 yanvar 2025-ci il. Qabul edilib: 16
yanvar 2025-ci il. Elektron nagr: 23 fevral 2025-ci il.
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